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1. Inledning

a. Politisk ram

Mellan 27 och 36 miljoner méanniskor i Europeiska unionen har sdllsynta sjukdomar. Pa
grund av det begrénsade antalet patienter samt bristen pa relevant kunskap och expertis om
dessa sukdomar &r detta omrade en central halsopolitisk prioritering.

Patienter med sallsynta sjukdomar far ofta under Iang tid svavai ovisshet i vantan pa att deras
sukdom ska diagnostiseras och pa att man ska hitta en lamplig behandlingsmetod. Den
medicinska expert som kan diagnostisera en viss sjukdom kan vara verksam i en annan region
eler till och med i en annan medlemsstat. Den vetenskapliga kunskapen om sédllsynta
gukdomar &r ofta otillracklig och splittrad.

Darfor kan en EU-dimension och samarbete mellan medlemsstaterna goéra skillnad, till
exempel genom att man samlar kunskap och expertis, framjar forskning och samarbete och
beviljar tillstand for de basta mojliga lakemedlen i hela Europeiska unionen. EU-atgarder
avseende sdllsynta sukdomar ger ett stort mervérde.

For att n& detta ma antog kommissionen 2008 ett meddelande om séllsynta sukdomar:
utmaningar for Europa’, dar en dvergripande strategi for att stodja medlemsstaternas arbete
med att diagnostisera, behandla och varda EU-medborgare med séllsynta sjukdomar tas upp.
Meddelandet inriktas pa tre huvudomraden: i) 6ka igenkannandet av sdllsynta sukdomar och
deras synlighet ii) framja strategier for sdllsynta sukdomar i medlemsstaterna for en
sammanhdllen 6vergripande strategi, och iii) utveckla samarbete kring samt samordning och
reglering av séllsynta sjukdomar pa EU-niva

Vid sidan av meddelandet antogs nagra manader senare radets rekommendation om en
satsning avseende sillsynta sjukdomar?, dar medlemsstaterna uppmanas att upprétta
nationella strategier. Rekommendationen inriktas pa i) definition, kodning och inventering av
sdllsynta gukdomar, ii) forskning, iii) europeiska referensnétverk, iv) samlande av expertis om
sédllsynta sjukdomar p& EU-niv4, v) patientorganisationers egenmakt, och vi) hallbarhet.

Aven i artikel 13 i direktiv 2011/24/EU® om tillampningen av patientréattigheter vid
gransoverskridande halso- och sjukvard tas sdlsynta sukdomar upp. Dar faststéls att
kommissionen ska stddja medlemsstaterna, sarskilt genom att skapa medvetenhet bland hél so-
och sjukvardspersonal om de verktyg som finns tillgangliga som hjép for att stélla diagnos pa
sdllsynta sukdomar och genom att gora berdrda parter medvetna om de mgjligheter som

1 KOM(2008) 679 slutlig av den 11 november 2008.
2 EUT C 151, 3.7.2009, s. 7.
3EUT L 88, 4.4.2011, s. 45.



forordning (EG) nr 883/2004" erbjuder att remittera patienter med séllsynta sjukdomar till
andra medlemsstater.

| kommissionens meddelande av den 24 november 1993° om ramar for &tgéarder pa
folkhdlsoomrédet togs sdllsynta sukdomar for forsta gangen upp som ett prioriterat
atgardsomréde for folkhalsan i EU. Detta foljdes upp genom stod till flera projekt och genom
inréttandet av en sérskild arbetsgrupp for sdllsynta s ukdomar.

| Europaparlamentets och rédets forordning (EG) nr 141/2000 av den 16 december 1999 om
sarlakemedel® faststélldes klassificeringskriterier for sirlakemedel i EU. Dessutom infordes en
rad stimulansdtgérder (t.ex. tio &rs ensamrétt pa marknaden, protokollhjap och tillgang till det
centraliserade forfarandet for godkannande for forsdljning) for att framja forskning om samt
utveckling och forsdljning av l&kemedel i syfte att behandla, férebygga eller diagnostisera
séllsynta sukdomar.

Den hér rapporten ger en 6versikt dver tilldmpningen av strategin for sdllsynta sjukdomar
hittills och innehaller en inventering av uppnadda resultat och lardomar. | rapporten forsoker
man dra slutsatser om i vilken utstrackning de dtgérder som anges i kommissionens
meddel ande och radets rekommendation har inférts samt om behovet av ytterligare insatser for
att forbattralivet for patienter med séllsynta sjukdomar och for deras familjer.

b. Underlag for rapporten och metod

| meddelandet och radets rekommendation uppmanas kommissionen att rapportera om
strategins tillampning. For att samla in information om laget pa nationell niva skickade
kommissionen ut ett elektroniskt frageformular till medlemsstaterna. Arton lander inkom med
den begérda informationen. Medlemsstaternas svar samt information som samlats in genom
EUCERD:s gemensamma atgard (EU:s expertkommitté for sdlsynta sjukdomar) och har
offentliggjorts i en rapport om forskningslaget for sdllsynta sjukdomar i Europa — Report on
the Sate of the Art of Rare Diseases Activities in Europe’ — har utgjort den framsta
informationskallan for denna rapport.

2. Planer och strategier pa omradet for sallsynta sjukdomar

a. Europeiska kommissionens atgarder

For att stoédja medlemsstaternas arbete med att utforma nationella planer och strategier har
Europeiska kommissionen samfinansierat Europlan-projektet (EU-projekt for utveckling av
nationella planer for séllsynta sjukdomar) med medel fran EU:s hél soprogram.

4 http://eur-lex.europa.eu/L exUriServ/LexUri Serv.do?uri=OJ:L : 2004:166:0001:0123:sv:PDF
5 http://a&i.pitt.edu/5792/

® http://eur-lex.europa.eu/L exUri Serv/LexUri Serv.do?uri=0J:L :2000:018:0001:0005:sv:PDF
7 http://www.eucerd.eu/?page_id=15
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Projektet 16pte fran april 2008 till mars 2011 och inbegrep foretradare for nationella hélso-
och sjukvardsmyndigheter i 21 medlemsstater. Det samlade 57 associerade och samverkande
partner fran 34 lander. Projektet utmynnade bl.a. i en rapport om indikatorer for dvervakning
av genomforandet och utvérdering av effekten av en nationell plan eller strategi for séllsynta
gukdomar — Report on indicators for monitoring the implementation and evaluating the
impact of a National Plan or Strategy for rare diseases — som &g till grund for antagandet av
EUCERD:s rekommendationer om centrala indikatorer for nationella planer/strategier for
sdllsynta sukdomar (EUCERD Recommendations on Core Indicators for Rare Disease
National Plans/Strategies)®.

Nagra Europlan-atgarder, sarskilt de som avser tekniskt stod till medlemsstater som har sarskilt
svart att utarbeta nationella planer eller strategier, omfattas dessutom av ett sarskilt arbetspaket
inom EUCERD:s gemensamma atgard.

Genom detta arbetspaket fortsatter kommissionen att stodja utarbetandet av nationella planer i
de lander dar sddana planer &nnu inte uppréattats.

EUCERD:s gemensamma atgard omfattar en period pa 42 manader (mars 2012—augusti 2015).
Den stoder medlemsstaterna i utvecklingen av strategier, kartlaggningen av tillhandahallandet
av specialiserade sociala tjanster och integreringen av sdllsynta sukdomar i den allmanna
socialpolitiken, samtidigt som den stoder genomférandet av en kodning och klassificering av
sédlsynta sukdomar. Genom den gemensamma atgarden ges aven stod till produktionen av
OrphaNews Europe® och den &rliga rapporten om forskningslaget for sallsynta sjukdomar i
Europa.

b. L&get i medlemsstaterna

Atgérdsmél: Genom rédets rekommendation &tog sig medlemsstaterna att snarast mojligt och
senast i slutet av 2013 anta en plan eller strategi for séllsynta gjukdomar.

Ar 2009 var fokus pa sdllsynta sjukdomar relativt nytt och innovativt i de flesta medlemsstater
och bara ett fétal hade uppréttat nationella planer. Dessa medlemsstater var Bulgarien,
Frankrike, Portugal och Spanien.

Vid forsta kvartalet 2014 hade 16 medlemsstater uppréattat nationella planer eller strategier
for sallsynta sukdomar. Ytterligare syu lander har kommit ganska langt med att utforma sina
planer/strategier.

8 http://www.eucerd.eu/wp-content/upl 0ads/2013/06/EUCERD_Recommendations_Indicators_adopted.pdf
® http://www.orpha.net/actor/cgi-bin/OAhome.php?L tr=EuropaNews
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Foljande medlemsstater har antagit en nationell plan eller strategi for séllsynta sukdomar:
Belgien, Bulgarien, Cypern, Tjeckien, Frankrike, Tyskland, Grekland, Ungern, Litauen,
Nederldnderna, Portugal, Ruménien, Slovakien, Slovenien, Spanien och Forenade kungariket.

Foljande medlemsstater har kommit Iangt med utar betandet av en nationell plan eller strategi
for sillsynta §ukdomar: Osterrike, Kroatien, Danmark, Finland, Irland, Italien och Polen.

Hur 1angt landerna har kommit med att genomfora planerna varierar i stor utstrackning fran
land till land. Det beror delvis pa att flera lander, t.ex. Forenade kungariket, Tyskland,
Nederlénderna och Belgien, inte antog sina planer/strategier férran helt nyligen. Endast ett
land, Frankrike, har redan genomfdrt sin forsta plan och antagit en andra nationell plan.

De flesta medlemsstater har ingen sérskild budget for genomforandet av sina nationella planer.
De finansieras oftast inom ramen for de allmanna halso- och sjukvardsutgifterna. Vissa lander
avsétter dock enstaka budgetar for genomforandet av specifika projekt. En del lander har
rapporterat att budgetarna ar extra anstrangda pa grund av den ekonomiska krisen.

Trots deras spannvidd och sektorsdvergripande strategi har alla planer antagits pa respektive
halso- och sjukvardsministeriums niva. | Tjeckien godkandes planen dven av premiarministern.

Tillampningsomrédet for planerna for sdllsynta sjukdomar varierar mellan landerna. Sdlsynta
cancersjukdomar &r till exempel en vasentlig del av spektrumet av sédllsynta sjukdomar, men
anda omfattar flera planer/strategier inte den har gruppen av sjukdomar. Detta géler for
Tyskland, Frankrike, Belgien, Danmark och Polen. | Danmark betraktas infektionssjukdomar
inte som séllsynta sjukdomar.

Fjorton lander har bedrivit informationskampanjer for att 6ka medvetenheten om séllsynta
gukdomar. Tyskland, Kroatien, Cypern och Lettland arbetar for narvarande med att forbereda
sina kampanjer.

Overvakning och utvardering av nationella planer ar viktiga aspekter av detta initiativ och EU
har samfinansierat Europlan-projektet’® — och senare EUCERD:s gemensamma &tgard™ — for
att upprétta en ram for stodet till medlemsstaternas arbete med att utarbeta och genomféra de
nationella planerna.

Andra lander som har uppréttat planer (Kroatien, Frankrike, Litauen, Portugal och Spanien)
baserar sina Gvervakningsstrategier pa Europlans indikatorer. Bulgarien och Slovakien har
ingen overvakningsstrategi. | de aterstdende landerna hdller Gvervakningsstrategier pa att
utarbetas.

19 http://www.europlanproject.eu/_newsite 986989/index.html
™ http://ec.europa.eu/eahc/projects/database. html 2prjno=20112201
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3. Definition, kodning och inventering av sallsynta sukdomar

a. Europeiska kommissionens atgarder

Atgardsmél: En forutsittning for effektiva atgarder pa detta omréde & att det faststélls en
tydlig definition av sdllsynta sukdomar. Enligt artikel 3 i radets rekommendation atar sig
medlemsstaterna att i det strategiska arbetet pa EU-niva tillampa en gemensam definition av
sdlsynt sukdom som en sjukdom som drabbar hogst 5 av 10 000 personer. Det & ocksa
viktigt att snabbt forbéttra kodningen av séllsynta sjukdomar i halso- och sjukvardssystemen.
Medlemsstaterna har kommit Gverens om att strava efter att se till att sdllsynta sukdomar
kodas pa lampligt sétt och & sparbara i halsoinformationssystemen, samt att aktivt bidra till
utveckling av en léttillganglig och dynamisk inventering av sdllsynta sukdomar for EU,
baserad pé nétet Orphanet™.

Exempel palaget i olika medlemsstater med avseende pa definitionen av séllsynta sjukdomar:

e Sverige: sukdomar eller skador som finns hos farre &n 100 personer per miljon invanare och som leder till
omfattande funktionsnedséttning.

e Finland: hogst 1 av 2 000 drabbade personer och alvarlig/funktionsnedsittande sjukdom.

e Danmark: har inte faststéllt ndgon officiell definition av séllsynt sjukdom. De danska halso- och
sjukvardsmyndigheterna definierar vanligen sillsynta sjukdomar som sjukdomar som drabbar hégst 500-1 000
personer av den danska befolkningen.

e Estland: har ingen godkand officiell definition av séllsynta sjukdomar. Berdrda parter godtar dock EU:s definition i
forordningen om sarlakemedel.

e Begien: definierar silsynta sjukdomar som livshotande eller kroniskt funktionsnedséttande sjukdomar som har s
I18g prevalens att sirskilda kombinerade insatser & nodvandiga for att taitu med dem. Som vagledning kan namnas
att med |3g prevalens avses sjukdomar som drabbar farre dn 5 av 10 000 personer i Europeiska unionen.

b. Medlemsstater nas atgar der

De medlemsstater som har antagit planer eller strategier tillampar EU:s definition enligt
strategin pa unionsniva. De lander som inte har uppréttat ndgra planer har vanligen inte nagon
officiell definition av sdllsynta 5jukdomar.

Alla medlemsstater tillampar for nérvarande de internationella systemen for
sjukdomsklassifikation 1CD-9 eller ICD-10, dér de flesta séllsynta §ukdomar saknas. Nagra
medlemsstater beslutade nyligen att inféra ORPHA-koder (kodsystem for séllsynta 5jukdomar
utvecklats via databasen Orphanet) i sin halso- och gukvardsstatistik parallellt med ICD-
nomenklaturen eller som ett pilotprojekt. EUCERD:s gemensamma atgard bidrar till

12 http://ww.orpha.net/consor/cgi-bin/index.php



Vérldshalsoorganisationens utkast till ICD-11 fér att sékerstélla att sdllsynta sjukdomar tas
med i internationella nomenklaturer.

For att samla in och tillgangliggora information om séllsynta §ukdomar stéder kommissionen
Orphanets gemensamma &tgard™ genom EU:s halsoprogram, som inbegriper alla
medlemsstater i egenskap av associerade eller samverkande partner. Orphanet &r en relationell
databas som &r tillganglig pa sju sprék och som syftar till att sammanlanka information om
Over 6 000 sjukdomar med majlighet till multipla fragor. Varje land har dessutom sin egen
ingangssida pa sitt nationella sprak.

4. Forskning om sallsynta gukdomar

a. Europeiska kommissionens atgarder

Atgéardsmal: | punkt 5.12 i meddelandet och i avsnitt |11 i r&dets rekommendation uppmanas
medlemsstaterna och kommissionen att strava efter att forbéttra samordningen av EU-program,
nationella program och regionala program for forskning om sdllsynta sukdomar. EU har
finansierat nastan 120 projekt for forskningssamverkan av relevans for sdllsynta sjukdomar
genom sjunde ramprogrammet for innovation och teknisk utveckling™. Dessa projekt har
en sammanlagd budget pa dver 620 miljoner euro och omfattar flera jukdomsomréden sasom
neurologi, immunologi, cancer, lungmedicin och dermatologi®. Europeiska kommissionen har
genom sina forskningspolitiska atgéarder &ven drivit pa nya initiativ som syftar till okad
samordning av forskningen pa europeisk och internationell niva

Exempel pa nationella program for forskning om séllsynta sjukdomar

| Tyskland offentliggjordesi september 2010 en ny inbjudan att |1&mna projektférdag for en eventuell férlangning av detio
natverk som startade 2008 och uppréttandet av nya nétverk. Forbundsministeriet fér utbildning och forskning har, efter en
utvardering av 39 fordag utford av en granskningsnamnd med internationella experter pa sillsynta sjukdomar, valt ut tolv
natverk som frén och med 2012 ska finansieras med 6ver 21 miljoner euro i tre &r. Ytterligare finansiering av forskning om
sdllsynta sukdomar sker genom andra finansieringsinitiativ som exempelvis det nationella ndtverket for genomforskning
(National Genome Research Network, NGFN), innovativa terapier, regenerativ medicin, molekyl&r diagnostik, kliniska
prévningar med flera, motsvarande ungeféar 20 miljoner euro per .

| Frankrike styrsinbjudningar att lamna forslag till forskningsprojekt av den nationella byran for forskning (grundforskning)
eller halso- och sukvardsministeriet (klinisk forskning) eller av béda organen (6verbryggande forskning). Det finns &ven
inbjudningar att 1amna projektforslag pd omradet for samhéllsvetenskaplig forskning. Patientorganisationer tillhandahaller
ocksa forskningsmedel. Grundlaggande, klinisk och éverbryggande forskning stéds kontinuerligt utan nationell prioritering
av négon specifik sallsynt sjukdom. Ett belopp pa 51 miljoner euro anslogstill forskning enligt den andra nationella planen
for perioden 2011-2014.

| Kroatien rader det brist pd ndrmare uppgifter om de medel som andastill forskning om séllsynta sjukdomar. Det berdknas

13 http://ec.europa.eu/eahc/projects/database. html 2prjno=20102206

14 Detta avser forskning finansierad inom ramen for temaomréadet "Héalsa’ i det 5junde ramprogrammets sérskilda
program ” Samarbete” (2007-2013).

> Ett nyligen publicerat dokument om bl.a. EU:s finansiering av forskning om séllsynta sjukdomar finns p&
foljande webbadress: http://ec.europa.eu/research/heal th/pdf/rare-di seases-how-europe-meeting-
challenges en.pdf
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att ungefér 4 % av de nuvarande forskningsprojekten i Kroatien kan kopplastill séllsynta sjukdomar.

EU:s finansieringsstrategi for forskning om séllsynta sukdomar har inriktats pa forstaelsen av
de bakomliggande orsakerna till dessa sjukdomar samt pa diagnos, forebyggande och
behandling. Strategin illustreras av gunde ramprogrammets inbjudningar att l&mna
projektfordag pa halsoomradet under 2012 och 2013, som innehdll flera &mnesomraden om
sillsynta sjukdomar’®. EU-finansierad forskningssamverkan sammanfor tvérvetenskapliga
arbetsgrupper med foretradare for universitet, forskningsorganisationer, sma och medelstora
foretag, bransch- och patientorganisationer fran hela Europa och 6vriga vérlden.
Forskningssamverkan pa europeisk och internationell niva ar sarskilt viktig inom ett omréde
som séllsynta sukdomar, som kannetecknas av sma patientpopulationer och knappa resurser.
EU har dessutom finansierat éver 100 enskilda stipendier, bidrag och uthildningsnétverk pa
detta omrade™’.

Det EU-finansierade ERA-NET-projektet E-RARE-2'® syftar till att utveckla och o6ka
samordningen av nationella och regionala forskningsprogram. En av projektets huvudéatgarder
ar lanseringen av gemensamma transnationella inbjudningar att |amna projektférslag. Dessa
inbjudningar har engagerat finansieringsorgan frén 13 EU-medlemsstater™® samt fran Turkiet,
Israel, Schweiz och Kanada. Tillsammans med sin foregangare har E-RARE-2 finansierat mer
an 60 forskningsprojekt.

Europeiska kommissionen ledde i samarbete med sina nationella och internationella partner
lanseringen av det internationella forskningskonsortiet for sadllsynta sukdomar —
International Rare Diseases Research Consortium (IRDIRC)® — i borjan av 2011.
Konsortiets huvudmal ar att senast 2020 ta fram 200 nya behandlingar for sillsynta sjukdomar
och metoder for att diagnostisera de flesta av dem genom incitament till, 6kad samordning
och maximerade resultat av forskningen om sallsynta sjukdomar pa global niva | slutet av
2013 hade IRDIRC 6ver 35 medlemsorganisationer fran fyra véarldsdelar som forbundit sig att
samarbeta for att ndinitiativets mal.

16 Fgljande dmnesomréden som rér séllsynta sjukdomar togs upp i inbjudningarna att |amna projektforslag pa
omrédet halsa under 2012 och 2013: stod till internationell forskning om sallsynta sjukdomar; klinisk nytta av —
omik for béttre diagnos av sdllsynta sukdomar; databaser, biobanker och kliniska ”bioinformatik”-nav for
sdllsynta sukdomar; preklinisk och klinisk utveckling av sdrlékemedel; observationsforsok i séllsynta
siukdomar; bésta praxis och kunskapsdelning i klinisk hantering av séllsynta sjukdomar (2012) samt utveckling
av bildteknik for behandling av sdllsynta gukdomar; nya metoder for klinisk provning for sma
populationsgrupper (2013).

¥ Denna verksamhet har finansierats genom sjunde ramprogrammets sérskilda program ”Manniskor” (Marie
Curie-dtgarder) och  "ldéer”  (Europeiska  forskningsradet). Mer  information  finns  pa
http://ec.europa.eu/research/mariecurieactions och http://erc.europa.eu

18 |_&s mer pA webbplatsen fér E-RARE-2: http://www.e-rare.eu

9 Osterrike, Belgien, Frankrike, Tyskland, Grekland, Ungern, Italien, Lettland, Nederlanderna, Polen, Portugal,
Rumanien och Spanien.

20| &s mer p& webbplatsen fér IRDIRC: http://www.irdirc.org
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EU:s starka engagemang i forskning om sédllsynta sukdomar och i IRDIRC ska fortsétta
genom Horisont 2020, unionens ramprogram for forskning och innovation for perioden 2014—
2020. Under de kommande sju &ren kommer EU att fortstta finansiera forskning om séllsynta
gukdomar till gagn for patienter i Europaoch i resten av vérlden.

Patientregister och databaser &r viktiga redskap for att stodja forskning pa omradet for
sdlsynta sukdomar och forbattra patientvarden och planering av hdso- och sukvérd. De
bidrar till att ssmmanstélla data sa att tillrackliga provstorlekar kan uppnas for epidemiol ogisk
och/eller klinisk forskning. De & dessutom nddvandiga for att bedéma genomforbarheten av
kliniska provningar, underlétta planeringen av [d8mpliga provningar och stddja rekryteringen
av patienter. De kan vidare anvandas for att méta en behandlings kvalitet, sékerhet, effekt och
effektivitet. En oversikt dver problem med uppréttandet, forvaltningen och finansieringen av
akademiska register har offentliggjorts av Orphanet®.

| januari 2014 fanns det 588 register over sdllsynta gukdomar, férdelade enligt foljande:
62 europeiska, 35 globala, 423 nationella, 65 regionala och 3 odefinierade. De flesta av
registren har uppréttats vid offentliga och akademiska institutioner. Ett fatal forvaltas av
|akemedels- och bioteknikforetag, medan andra drivs av patientorganisationer. Bristen pa
interoperabilitet mellan olika register 6ver sdllsynta sukdomar & ett allvarligt hot mot
registrens potential.

Europeiska kommissionens gemensamma forskningscentrum (JRC) arbetar darfor for
narvarande med att utveckla en europeisk plattform for registrering av sdllsynta
sukdomar. Huvudmalen for denna plattform &r att skapa en central kontaktpunkt for
information om register for patienter med sallsynta ukdomar for alla berérda parter, stdja
nya och befintliga register med avseende pa deras interoperabilitet samt tillhandahalla I T-
verktyg for datainsamling och vardfunktioner for 6vervakningsnétens verksamhet.

b. Medlemsstater nas atgar der

Nagra lander har sarskilda finansieringsprogram for forskning om sdllsynta sukdomar.
Foljande lander har uppréttat sarskilda  pagéende  dller avslutade
finansieringsprogram/inbjudningar  for forskning om sdlsynta sukdomar: Osterrike,
Frankrike, Tyskland, Ungern, Italien, Nederlanderna, Portugal, Spanien och Férenade
kungariket.

Méanga andra lander stodjer projekt som ror sdlsynta sukdomar genom alméanna
finansieringsprogram for forskning. Ett fatal lander (t.ex. Frankrike, Tyskland, Italien,
Nederlénderna och Spanien) har @ven tagit sérskilda initiativ och infort incitament for att
framja forskning och utveckling om sarlékemedel och andra innovativa behandlingar pa
nationell niva

%! http://www.orpha.net/orphacomy/cahiers/docs/ GB/Registries.pdf
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5. Kompetenscentrum och europeiska referensnatverk for sallsynta
gukdomar

a. Europeiska kommissionens atgarder

| direktiv 2011/24/EU om tillampningen av patientréttigheter vid gransverskridande halso-
och sjukvard (2011)% faststélls regler for patienters rétt till en trygg och hogkvalitativ
behandling over EU:s grénser samt regler for kostnadserséttning. Direktivet utgor en fast
grund for okat samarbete mellan nationella hdso- och sjukvardsmyndigheter. | nagra av
bestammelserna ndmns sdllsynta gukdomar. | artikel 12 foreskrivs dkat samarbete mellan
medlemsstaterna, inbegripet kriterierna och villkoren for eur opeiska r efer ensnétver k och for
vardgivare.

Direktivet syftar till att identifiera redan upprattade kompetenscentrum och framja frivilligt
deltagande av vardgivare i de framtida europeiska referensnatverken. Den 10 mars 2014 antog
kommissionen en forteckning Over de kriterier och villkor som de europeiska
referensnétverken ska uppfylla samt de villkor och kriterier som ska uppfyllas av vardgivare
som vill bli mediemmar i ett europeiskt referensnatverk® 2.

Fore antagandet av direktiv 2011/24/EU stodde kommissionen 10 specifika europeiska
pilotreferensnatverk for sallsynta sukdomar genom EU:s hélsoprogram. Erfarenheterna
fran dessa projekt har bidragit till utformningen av en rattslig ram och kommer att vara till
nyttafor framtida europeiska referensnétverk.

Forteckning 6ver eur opeiska pilotreferensnatverk for sillsynta §ukdomar

e  Dyscerne: European Network of Centres of Expertise for Dysmorphology (europeiskt nétverk av
kompetenscentrum for dysmorfologi)

e ECORN CF: European Centres of Reference Network for Cystic Fibrosis (europeiska centrum av referensnétverk
for cystisk fibros)

e PAAIR: Patient Associations and Alphal International Registry (internationellt register for patientorganisationer
och alfa-1)

e EPNET European Porphyria Network (europeiskt porfyrinétverk)

e EN-RBD European Network of Rare Bleeding Disorders, Paediatric Hodgkins Lymphoma Network (europeiskt
nétverk for sallsynta blddningssjukdomar, pediatriskt nétverk for Hodgkins lymfom)

e NEUROPED: European Network of Reference for Rare Paediatric Neurological Diseases (europeiskt
referensnétverk for séllsynta pediatriska neurol ogiska sjukdomar)

e EURO HISTIO NET: Ett referensnétverk for Langerhanscellshistiocytos och associerade syndrom i EU

%2 http://eur-lex.europa.eu/L exUri Serv/L exUri Serv.do?uri=0J: L :2011:088:0045:0065:sv: PDF
ZEUT L 147, 17.5.2014, s. 71.
2EUT L 147, 17.5.2014, s. 79.
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e TAG: Together Against Genodermatoses (tillsammans mot genodermatoser)

e CARE NMD: Spridning och genomforande av vardstandarder for Duchennes muskeldystrofi i Europa

b. Medlemsstater nas atgarder

Medlemsstaterna har tilldmpat mycket olika strategier i organisationen av kompetenscentrum
inom sina halso- och sukvardssystem. Négra lander har formellt utsett kompetenscentrum for
sdllsynta sukdomar: Frankrike, Danmark, Spanien och Forenade kungariket. Italien har utsett
kompetenscentrum for séllsynta sjukdomar paregiona niva.

Utnamningskriterierna varierar fran land till land, ibland t.o.m. fran region till region inom ett
och samma land, men de foéljer ofta EUCERD:s rekommendationer om kvalitetskriterier for
kompetenscentrum for sallsynta sjukdomar i medlemsstaterna®.

Né&gralander har kompetenscentrum for sillsynta sjukdomar som, dven om de inte &r officiellt
utsedda, & godkanda av myndigheterna i varierande utstrackning: Osterrike, Belgien,
Kroatien, Tjeckien, Cypern, Tyskland, Grekland, Ungern, Irland, Nederlénderna, Sverige och
Slovenien.

Nagra lander har kompetenscentrum for sédlsynta sukdomar som & erkénda endast pa
grundval av sitt anseende och som ibland gdva har forklarat sig vara kompetenscentrum:
Bulgarien, Estland, Finland, Lettland, Litauen, Portugal, Polen, Rumanien och Slovakien.

6. Samlande av expertis om séllsynta sjukdomar pa europeisk niva

Atgardsmal: i avsnitt V i rédets rekommendation uppmanas medlemsstaterna att samla
nationell expertisfor sillsynta sjukdomar och verka for att denna slas samman.

De flesta medlemslénder stoder en sasmmanslagning av expertis med europei ska motparter for
att framja utbytet av basta praxis om diagnosverktyg och medicinsk vard samt utbildning och
social omsorg pa omradet for sillsynta sukdomar. Flera av dem har organiserat utbildning for
vardpersonal for att géra dem medvetna om de resurser som &r tillgangliga.

For att stodja detta arbete samfinansierade kommissionen nyligen ett projekt for basta praxis
inom séllsynta sjukdomar kallat Rare Best Practices project®™. Detta & ett fyradrigt projekt
(januari 2013—december 2016) som samfinansieras via sunde ramprogrammet for innovation
och teknisk utveckling. Till projektets huvudmal hor att utarbeta standarder samt tydliga och
pdlitliga forfaranden for utveckling och utvérdering av riktlinjer for klinisk praxis for
sdllsynta sjukdomar, samt att upprétta ett samforstand i frdga om en innovativ metod.

% http://www.eucerd.eu/?post_type=document& p=1224
% http://www.rarebestpractices.eu/
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7. Patientor ganisationer nas egenmakt

a. Europeiska kommissionens atgarder

Atgardsmal: i avsnitt VI i rédets rekommendation uppmanas medlemsstaterna att samréda
med patientorganisationer om politiken pa omradet for sallsynta sjukdomar och framja dessa
organisationers verksamhet.

Patientorgani sationernas deltagande i alla aspekter av utvecklingen av politiken pa omradet
for sdllsynta sukdomar & mycket viktigt for att man ska kunna kartlagga patienternas behov.
Kommissionen stoder denna strategi pa EU-nivA genom att engagera europeiska
paraplyorganisationer for patienter i flera olika dtgarder, som exempelvis expertgrupper och
kommittéer.

Kommissionen har dessutom beviljat driftstéd till patientorganisationer via EU:s
hal soprogram.

b. Medlemsstater nas atgar der

Ett véxande antal nationella allianser mellan olika patientorganisationer for sédllsynta
gukdomar har bildats i Europa. Enligt Orphanet fanns det i slutet av 2013 2 512 sérskilda
organisationer for sdllsynta sukdomar, déarav 2161 nationella, 213 regionala,
72 europeiska och 61 internationella organisationer.

Alla medlemsstater som svarade pa frégeformularet for en aktiv dialog med
patientorganisationer for sillsynta sukdomar, huvudsakligen genom samréd med patienter
och patientforetradare om politiken pa omradet for sallsynta sjukdomar.

8. Forvaltning och europeisk samordning

Atgérdsmal: i punkt 7 i meddelandet anges att kommissionen bor bistds av en r&dgivande
kommitté for sallsynta 5jukdomar.

En sddan kommitté inrdttades genom kommissionens beslut 2009/872/EG av den
30 november 2009 om inréttande av EU:s expertkommitté for sdlsynta sjukdomar?’.
Kommitténs arbete ledde fram till antagandet av fem uppséttningar rekommendationer och ett
yttrande, samt publiceringen av ett nyhetsbrev varannan manad och en arlig rapport om
forskningslaget for sillsynta sukdomar i Europa dér verksamheten pa nationell niva, EU-niva
och global niva beskrivs.

Kommittén ersattes nyligen av kommissionens expertgrupp for sdlsynta sjukdomar,? i
enlighet med bestdémmelsernai ramen for kommissionens expertgrupper: allméanna regler och
offentliga register®®.

%" http://eur-lex.europa.eu/L exUri Serv/L exUri Serv.do?uri=0J: L :2009:315:0018:0021: SV :PDF
% http://ec.europa.eu/health/rare_diseases/docs/dec_expert_group 2013 _sv.pdf
% http://ec.europa.eu/transparency/regexpert/PDF/C_2010_EN.pdf
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Expertgruppen bestar av foretrédare for medlemsstaterna och for patientorganisationer,
europeiska sammandutningar av leverantorer av produkter och tjanster, europeiska
branschorganisationer eller vetenskapssamfund samt av enskilda experter. Expertgruppens
huvudsakliga uppgift & att bistd kommissionen med radgivning vid genomférandet av
unionens verksamhet pa omrédet for séllsynta sjukdomar, inklusive utarbetandet av réttsakter,
strategiska dokument, riktlinjer och rekommendationer.

9. Atgarder for att forbattra halso- och sjukvarden for sillsynta
gukdomar

a. Forordningen om sarlékemedel

For att mota en oro avseende folkhdlsan och framja forskning om och utveckling av
sirlakemedel har EU antagit Europaparlamentets och ré&dets férordning (EG) nr 141/2000%°
for att skapa incitament for utveckling av sarlékemedel. Genom foérordningen faststalldes ett
centraliserat forfarande for klassificering av  séirlékemedel. Det infordes ocksa
stimulansatgarder for forskning, forsdjning och utveckling av ldkemedel for sdlsynta
gukdomar.

| januari 2014 hade Europeiska kommissionen godkant mer an 90 sérlakemedel. Europeiska
kommissionen har dessutom, vilket & minst lika viktigt, klassificerat mer &n 1 000 produkter
som sirlakemedel®. De sponsorer som utvecklar dessa ldkemedel har nytta av
stimulansatgarder som exempelvis protokollhjéalp. Detta bistand bor framja utvecklingen och
godkannandet av innovativa ldkemedel till nytta for patienterna.

Under de senaste aren har antalet klassificeringar kat, medan antalet godkannanden har legat
kvar pa samma niva (7 godkannanden 2013 jamfort med 10 godkéannanden 2012).

b. Underléttatillgangen till sarlakemedel

Trots dessa stimulansdtgarder & godkanda sérlékemedel inte tillgangliga i ala EU-
medlemsstater och patienternas tillgang till dessa ar inte lika i ala medlemsstater. Dessutom
har betydande fordrojningar av tillgangligheten konstaterats. Medlemsstaterna och
kommissionen har darfor tagit initiativet till ett projekt for att samordna investeringar i
utvarderingen av nyalakemedel samt i utbytet av information och kunskap®.

Beslut om prisséttning och kostnadsersattning &r visserligen en exklusiv nationell behérighet,
men medlemsstaterna stér infor stora och gemensamma utmaningar néar det galer att
tillhandahdla prisméssigt Gverkomlig och hallbar tillgang till vardefulla |akemedel for
patienter med medicinska behov som uppenbart inte & tillgodosedda. Att moéta dessa
utmaningar kan till och med vara svérare nér ett begrénsat antal patienter & berdrda och de
mojliga behandlingarna for att tillgodose deras medicinska behov &r fa och dyra, vilket ofta ar
fallet med sdllsynta 5jukdomar och sérldkemedel.

% http://eur-lex.europa.eu/LexUri Serv/L exUri Serv.do?uri=0J: L :2000:018:0001:0005:sv:PDF
% http://ec.europa.eu/heal th/human-use/orphan-medicines/index_en.htm

Fhttp://ec.europa.eu/enterprise/sectors/heal thcare/competitiveness/process_on_corporate_responsibility/platform
_access/index_en.htm#h2-2
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Arbetsgruppen " M echanism of Coordinated Accessto Orphan Medicinal Products’ (mekanism
for samordnad tillgang till sarlakemedel) inom ramen for processen om foretagaransvar pa
omradet for lakemedel

Arbetsgruppens huvudmal® var att undersdka hur man kan ge faktisk tillgdng till
sérldkemedel for patienter som lider av sdllsynta sjukdomar. Gruppens huvudrekommendation
var att man bor utforma en samordnad mekanism mellan frivilliga medlemsstater och
sponsorer for att utvardera ett sérlakemedels véarde — som kunde vara baserat pa en klar och
tydlig varderam — for att stodja ett informationsutbyte som majliggor valgrundade beslut pa
nationell nivai fraga om prisséttning och kostnadsersattning. Detta bor leda till fornuftigare
priser for dem som betalar, mer forutsdgbara marknadsvillkor for branschen och réttvisare
tillgéng for patienterna.®

c. Befolkningsscreening for sallsynta s ukdomar

Atgéardsmal: | punkt 5 i meddelandet &ar sig kommissionen att géra en utvéardering av
nuvarande strategier for allméan befolkningsscreening (inklusive neonatal screening) for
séllsynta sukdomar.

Kommissionen bestédllde en rapport om den praxis nar det gdler screening av nyfédda for
séllsynta gukdomar som tilldmpats i alla EU-medlemsstater, inklusive antalet centrum, en
uppskattning av antalet screenade spadbarn och antalet sukdomar som inkluderats i
screeningen av nyfodda, samt skélen till valet av dessa sjukdomar®. De flesta medlemsstater
som omfattades av denna rapport har ett organ som 6vervakar screening av nyfédda. Antalet
sukdomar som screenas varierar i hog grad mellan medlemsstaterna, fran 1 i Finland
till 29i Osterrike.

Pa grundval av denna rapport antog EU:s expertkommitté for séllsynta sjukdomar ett yttrande

om potentiella omraden for europeiskt samarbete om screening av nyfodda®.

10. Global dimension av strategin for sallsynta gukdomar

Atgéardsmal: Meddelandet syftar till att fr&mja det inter nationella samar betet om séllsynta
gukdomar mellan samtliga intresserade lander | nd&ra samarbete med
V arldshal soorgani sationen.

Europeiska unionen och dess medlemsstater anses vara ledande i utvecklingen av atgarder for
sdllsynta sjukdomar. Atgdrder som vidtas av EU och mediemsstaterna har péverkat
utvecklingen pa detta omrdde i lander utanfor Europa. Den politiska och tekniska
utvecklingen i Europeiska unionen har dessutom haft en betydande inverkan pa andra landers
politik pd omradet for sdllsynta sjukdomar.

Fnttp://ec.europa.eu/enterprise/sectors/heal thcare/competitiveness/process_on_corporate _responsibility/platform
_access/index_en.htm#h2-2

3 Efter att gruppen avslutat sitt arbete 2013 fortsatte ndgra mediemmar av arbetsgruppen diskussionerna om det
initiativ som tagits av kommittén for |akemedel sutvardering (Medicines Evaluation Committee - MEDEYV, en
informell grupp av experter frén obligatoriska sjukfoérsakringsinstitutioner i Europa) i syfte att omsitta
gruppens dutsatser i praktiska atgarder och upprétta pilotprojekt.

% http://ec.europa.eu/eahc/news/news104.htm
% http://www.eucerd.eu/wp-content/upl 0ads/2013/07/EUCERD_NBS_Opinion_Adopted.pdf
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Flera specifika dtgéarder har anammats av lander utanfor Europa, ibland till foljd av deras
synlighet pa internet. Det senare géller till exempel Orphanet, som publicerar information
online pa su sprak och har blivit betydelsefullt som en verkligt global informationskélla.
Andra initiativ stoder de internationella organisationernas arbete med sdllsynta sukdomar,
som exempelvis det arbete som EUCERD:s gemensamma atgérd bidrar med i uppdateringen
av ICD-10. Det internationella konsortiet for forskning om séllsynta sjukdomar (IRDIRC)*” &r
ett utmarkt exempel pa internationellt samarbete dér initiativet tagits av Europeiska
kommissionen.

Europeiska kommissionens politik i fraga om séllsynta sjukdomar har ocksa dragit nytta av
politiska framsteg i andra lander.

11. Slutsatser och forslag for framtiden

Enligt rédets rekommendation bor den har rapporten innehdlla en beddmning av de foreslagna
atgardernas andamalsenlighet och av behovet av ytterligare atgarder for att ge de patienter
som har séllsynta sjukdomar och deras familjer ett béttre liv.

Europeiska unionen har sedan antagandet av kommissionens meddelande 2008 och rédets
rekommendation 2009 kommit 1angt nér det galler att framja samarbete for att forbéttra livet
for personer som lider av sédllsynta 5jukdomar.

Maélen i meddelandet och rekommendationen har i stort sett uppnatts. Bada har bidragit till
att starka samarbetet mellan Europeiska unionen, medlemsstaterna och alla relevanta
berdrda parter.

Kommissionen har framjat utbytet av erfarenheter for att hjapa medlemsstaterna att utforma
sina nationella planer eller strategier for sdllsynta 5 ukdomar.

Genom detta har manga medlemsstater fatt stod i sitt arbete med att upprétta sarskilda planer
for séllsynta ukdomar: 16 medlemsstater har nu planer for séllsynta sjukdomar (jamfort med
endast 4 & 2008) och manga kommer inom kort att anta en sadan plan. Stod till
medlemsstaterna i denna strévan forblir den viktigaste prioriteringen for kommissionens
arbete pa detta omrade.

Trots dessa uppmuntrande framsteg & det fortfarande langt kvar till att se till att ala
manniskor med séllsynta sjukdomar verkligen far rétt diagnos och basta majliga behandling i
hela EU. Det finns fortfarande medlemsstater som inte har ndgon nationell plan eller strategi.
| de medlemsstater som har en nationell plan eller strategi har planen eller strategin for det
mesta borjat tilldmpas helt nyligen och behover darfor dvervakas.

Atgéarder for séllsynta sjukdomar har dérfor en framtradande plats i det nya ha soprogrammet
och i EU:s nya program for forskning och innovation — Horisont 2020. Fdljande &tgarder
planeras for att fortsétta stodja medlemsstaterna:

37 s mer pa webbplatsen for IRDIRC: http://www.irdirc.org
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e Bibehdlla EU:s samordningsfunktion i utvecklingen av EU:s politik for sdllsynta
gukdomar och for att stddja medlemsstaternas nationella verksamhet.

e Fortsétta stodja utvecklingen av hogkvalitativa nationella planer och strategier for
séllsynta s ukdomar i Europeiska unionen.

o Ge fortsatt stod till det internationella konsortiet for forskning om sallsynta
gukdomar och initiativ som utvecklas inom ramen for detta.

e Fortsétta arbetet med att sékerstéllakorrekt kodning av sallsynta §ukdomar.

e Fortsétta arbetet for att minska den bristande jamlikheten mellan patienter med
sdllsynta sukdomar och patienter med vanligare sukdomar, samt for att stddja
initiativ som framjar likatillgang till diagnos och behandling.

e Fortsétta att framja patienternas egenmakt inom alla aspekter av utvecklingen av
politiken for sallsynta 5jukdomar.

o Fortsétta dtgarderna for att 6ka allménhetens medvetenhet om sallsynta sjukdomar och
EU:s verksamhet pa detta omrade.

e Utnyttja direktiv 2011/24/EU om tilldmpningen av patientréttigheter vid
gransoverskridande halso- och sukvard till att sammanfora europeiska
referensnatverk for sdllsynta sukdomar. Stddja utvecklingen av verktyg som
underléttar samar betet och interoperabiliteten mellan europeiska referensnatverk
for sdllsynta §ukdomar.

e Framja utvecklingen och anvandningen av l6sningar baserade pa e-halsovard pa
omradet for sillsynta sukdomar.

e Genomfdra och fortsétta stodet till den europeiska plattformen for registrering av
séllsynta gukdomar.

e Fortsétta att vara en global aktor i initiativet for sdllsynta sukdomar och samarbeta
med viktigainternationella berdrda parter.

De synpunkter som medlemsstaterna och bertrda parter har |&mnat via kommissionens
expertgrupp for sdllsynta sjukdomar kommer ocksa att beaktas.
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